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Pillole di Genetica di Popolazione
Fondamenti di genetica di popolazione per meglio comprendere




Il modello piu` semplice: un gene con due alleli
I Prendiamo un gene che, in una data popolazione, si presenti
con due soli alleli, A ed a (non necessariamente in rapporto di
dominanza-recessivita`).
I Indichiamo rispettivamente con NAA, NAa ed Naa quanti
individui con genotipo AA, Aa ed aa sono presenti nella
popolazione.
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dove f (i) e` la frequenza degli individui di genotipo i .
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Frequenze alleliche
I Dalle frequenze genotipiche possiamo calcolare le frequenze
alleliche, che corrisponodono alla probabilita` di estrarre a caso
dalla popolazione un certo allele.
I Nel modello a due soli alleli le chiamiamo di solito p e q:








dove f (j) e` la frequenza dell’allele j .
I Ovviamente,
p + q = 1 (6)
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L’equilibrio di Hardy-Weinberg
Possiamo calcolare le frequenze alleliche della prossima
generazione?
I Per farlo, dobbiamo prima di tutto calcolare le frequenze
genotipiche della prossima generazione, partendo dalle attuali
frequenze alleliche.
I Per cui,
f (AA) = p · p = p2 (7)
f (Aa) = p · q + q · p = 2pq (8)
f (aa) = q · q = q2 (9)
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Possiamo calcolare le frequenze alleliche della prossima
generazione?
I A questo punto possiamo calcolare le frequenze alleliche alla
prossima generazione usando le formule 4 e 5.
I Quindi
f (A) = p2 +
2pq
2
= p2 + pq = p(p + q) = p (10)
f (a) = q2 +
2pq
2
= q2 + pq = q(p + q) = q (11)
dato che per la 6 risulta (p + q) = 1 per ipotesi (due soli
alleli).
I Ne segue che le frequenze alleliche restano invariate di
generazione in generazione (equilibrio di Hardy-Weinberg).
L’equilibrio di Hardy-Weinberg
Possiamo calcolare le frequenze alleliche della prossima
generazione?
I A questo punto possiamo calcolare le frequenze alleliche alla
prossima generazione usando le formule 4 e 5.
I Quindi
f (A) = p2 +
2pq
2
= p2 + pq = p(p + q) = p (10)
f (a) = q2 +
2pq
2
= q2 + pq = q(p + q) = q (11)
dato che per la 6 risulta (p + q) = 1 per ipotesi (due soli
alleli).
I Ne segue che le frequenze alleliche restano invariate di
generazione in generazione (equilibrio di Hardy-Weinberg).
L’equilibrio di Hardy-Weinberg
Possiamo calcolare le frequenze alleliche della prossima
generazione?
I A questo punto possiamo calcolare le frequenze alleliche alla
prossima generazione usando le formule 4 e 5.
I Quindi
f (A) = p2 +
2pq
2
= p2 + pq = p(p + q) = p (10)
f (a) = q2 +
2pq
2
= q2 + pq = q(p + q) = q (11)
dato che per la 6 risulta (p + q) = 1 per ipotesi (due soli
alleli).
I Ne segue che le frequenze alleliche restano invariate di
generazione in generazione (equilibrio di Hardy-Weinberg).
L’equilibrio di Hardy-Weinberg
Condizioni dell’equilibrio di Hardy-Weinberg
Alla base di questo modello ci sono diverse assunzioni oltre
all’iniziale considerazione di due soli alleli.
I Riproduzione sessuale.
I Diploidia.
I Generazioni non sovrapposte.
I Assenza di mutazioni.
I Assenza di migrazioni.
I Assenza di selezione naturale.
I Popolazione molto grande.
I Accoppiamento casuale (panmissia).
L’equilibrio di Hardy-Weinberg costituisce percio` una sorta di
“ipotesi nulla” della genetica di popolazione.
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Qual’e` l’efficacia con cui i diversi meccanismi che violano le
assunzioni del modello di Hardy-Weinberg portano ad un
cambiamento genetico nella popolazione?
Mutazioni
Il tasso di mutazione: µ
I Chiamiamo µ il tasso di mutazione da A ad a.
I Chiamiamo invece ν il tasso di retromutazione da a ad A.
I Chiamiamo p0 la frequenza di A nella generazione attuale e p1
la frequenza di A nella prossima.
I Allo stesso modo, chiamiamo q0 la frequenza di a nella
generazione attuale e q1 la frequenza di a nella prossima.
Variazione nelle frequenze alleliche
Nella prossima generazione,
∆p = νq0 − µp0 con ∆p = p1 − p0 (12)
∆q = µp0 − νq0 con ∆q = q1 − q0 (13)
Mutazioni
Il tasso di mutazione: µ
I Chiamiamo µ il tasso di mutazione da A ad a.
I Chiamiamo invece ν il tasso di retromutazione da a ad A.
I Chiamiamo p0 la frequenza di A nella generazione attuale e p1
la frequenza di A nella prossima.
I Allo stesso modo, chiamiamo q0 la frequenza di a nella
generazione attuale e q1 la frequenza di a nella prossima.
Variazione nelle frequenze alleliche
Nella prossima generazione,
∆p = νq0 − µp0 con ∆p = p1 − p0 (12)
∆q = µp0 − νq0 con ∆q = q1 − q0 (13)
Mutazioni
Il tasso di mutazione: µ
I Chiamiamo µ il tasso di mutazione da A ad a.
I Chiamiamo invece ν il tasso di retromutazione da a ad A.
I Chiamiamo p0 la frequenza di A nella generazione attuale e p1
la frequenza di A nella prossima.
I Allo stesso modo, chiamiamo q0 la frequenza di a nella
generazione attuale e q1 la frequenza di a nella prossima.
Variazione nelle frequenze alleliche
Nella prossima generazione,
∆p = νq0 − µp0 con ∆p = p1 − p0 (12)
∆q = µp0 − νq0 con ∆q = q1 − q0 (13)
Mutazioni
Il tasso di mutazione: µ
I Chiamiamo µ il tasso di mutazione da A ad a.
I Chiamiamo invece ν il tasso di retromutazione da a ad A.
I Chiamiamo p0 la frequenza di A nella generazione attuale e p1
la frequenza di A nella prossima.
I Allo stesso modo, chiamiamo q0 la frequenza di a nella
generazione attuale e q1 la frequenza di a nella prossima.
Variazione nelle frequenze alleliche
Nella prossima generazione,
∆p = νq0 − µp0 con ∆p = p1 − p0 (12)
∆q = µp0 − νq0 con ∆q = q1 − q0 (13)
Mutazioni
Il tasso di mutazione: µ
I Chiamiamo µ il tasso di mutazione da A ad a.
I Chiamiamo invece ν il tasso di retromutazione da a ad A.
I Chiamiamo p0 la frequenza di A nella generazione attuale e p1
la frequenza di A nella prossima.
I Allo stesso modo, chiamiamo q0 la frequenza di a nella
generazione attuale e q1 la frequenza di a nella prossima.
Variazione nelle frequenze alleliche
Nella prossima generazione,
∆p = νq0 − µp0 con ∆p = p1 − p0 (12)
∆q = µp0 − νq0 con ∆q = q1 − q0 (13)
Mutazioni
Il tasso di mutazione: µ
I Chiamiamo µ il tasso di mutazione da A ad a.
I Chiamiamo invece ν il tasso di retromutazione da a ad A.
I Chiamiamo p0 la frequenza di A nella generazione attuale e p1
la frequenza di A nella prossima.
I Allo stesso modo, chiamiamo q0 la frequenza di a nella
generazione attuale e q1 la frequenza di a nella prossima.
Variazione nelle frequenze alleliche
Nella prossima generazione,
∆p = νq0 − µp0 con ∆p = p1 − p0 (12)
∆q = µp0 − νq0 con ∆q = q1 − q0 (13)
Mutazioni
Equilibrio tra mutazione e retromutazione
I Il sistema raggiungera` un punto di equilibrio quando le due
velocita` di mutazione e retromutazione si bilanciano (tanti
alleli A mutano in a quanti alleli a mutano in A).
I All’equilibrio, quindi,
∆p = νqeq − µpeq = 0 (14)
∆q = µpeq − νqeq = 0 (15)
I Ricordando che per la 6 abbiamo (peq + qeq) = 1 per ipotesi,
∆p = ν(1− peq)− µpeq = 0 (16)
∆q = µ(1− qeq)− νqeq = 0 (17)
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I Questo ci permette di calcolare quali saranno le frequenze
alleliche all’equilibrio nella popolazione.
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I Questo ci permette di calcolare quali saranno le frequenze
alleliche all’equilibrio nella popolazione.
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Nel grafico e` mostrata la frequenza allelica di a (q) generazione dopo
generazione: immaginiamo che all’inizio essa sia zero (in tutta la popolazione
c’e` solo A) e che non ci sia retromutazione da a ad A. Le tre linee si riferiscono
a tre tassi di mutazione (irrealistici) µ: 10−2, 10−4, e 10−6.
Selezione naturale
La fitness: w










I Per ottenere la fitness (w), normalizziamo: la cosa piu`
semplice e` farlo usando il numero di discendenti massimo:
Individuo Discendenti Fitness (w)
Individuo 1 96 1, 000
Individuo 2 85 0, 885
Individuo 3 43 0, 448
Individuo 4 68 0, 708
Individuo 5 79 0, 823
I La fitness (0 ≤ w ≤ 1) esprimera` allora la dimensione della
prole di ogni individuo rispetto alla capacita` riproduttiva
massima della popolazione.
I Indichiamo con s il coefficiente di selezione, che esprimera`
quindi la quota della prole di ogni individuo rimossa dalla
selezione naturale: s = 1− w .
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massima della popolazione.
I Indichiamo con s il coefficiente di selezione, che esprimera`
quindi la quota della prole di ogni individuo rimossa dalla
selezione naturale: s = 1− w .
Selezione naturale
La fitness: w
I Per ottenere la fitness (w), normalizziamo: la cosa piu`
semplice e` farlo usando il numero di discendenti massimo:
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I La fitness (0 ≤ w ≤ 1) esprimera` allora la dimensione della
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massima della popolazione.
I Indichiamo con s il coefficiente di selezione, che esprimera`
quindi la quota della prole di ogni individuo rimossa dalla
selezione naturale: s = 1− w .
Selezione naturale
Selezione contro l’omozigote aa
I Calcoliamo le frequenze genotipiche:
f (AA) = p2 (24)
f (Aa) = 2pq (25)
f (aa) = q2(1− s) = q2 − sq2 (26)
I Dobbiamo normalizzarle sulla loro somma perche´ il totale deve
dare 1 (sono frequenze):
f (AA) =
p2
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q2 − sq2 + pq
1− sq2 =
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q2 − sq2 + pq
1− sq2 =





Selezione contro l’omozigote aa
I Calcoliamo la variazione nelle frequenze alleliche:
∆p =
p
1− sq2 − p =




1− sq2 − q =
q − sq2 − q(1− sq2)
1− sq2 (35)
I Ne segue che
∆p =





q − sq2 − q + sq3
1− sq2 =
sq2(−1 + q)
1− sq2 = −
spq2
1− sq2 (37)
visto che per la 6 abbiamo (−1 + q) = −p.
Selezione naturale
Selezione contro l’omozigote aa
I Calcoliamo la variazione nelle frequenze alleliche:
∆p =
p
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I Ne segue che
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sq2(−1 + q)
1− sq2 = −
spq2
1− sq2 (37)
visto che per la 6 abbiamo (−1 + q) = −p.
Selezione naturale
Potenza evolutiva della selezione naturale

















Nel grafico e` mostrata la frequenza allelica di A (p) generazione dopo
generazione in presenza di selezione contro l’altro omozigote, aa: immaginiamo
che all’inizio A sia un allele raro (p = 0, 001). Le tre linee si riferiscono a tre
coefficienti di selezione s: 0, 001, 0, 01, e 0, 1.
La Sintesi Moderna 
Prima fase: la riscoperta di Mendel 
fa prevalere il darwinismo  
Genetica di Popolazione 
John Burdon Sanderson Haldane 
(1892-1964) 




Teorema Fondamentale della Selezione Naturale 
 
Σ(pqaα)dt = Wdt 
 
“The rate of increase in fitness of any organism at any time is 
equal to its genetic variance in fitness at that time.” (Fisher, 
R.A. (1930), The Genetical Theory of Natural Selection, 
Oxford University Press:Oxford, p. 35) 
